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Varschisdanas

Veranstaltungsdaten

Nicht vorhanden

In der Schweiz leben iiber 500’000 Menschen mit einer seltenen Krankheit. Der Tag der
seltenen Krankheiten informiert iber die Entwicklumgen auf diesem Gebiet und dient als
Austauschplatiform.

Insgesamt sind heute weltweit ca. 8ooo seltene Erkrankungen bekannt. Die
Heransforderungen sind wiglschichtiz. Weil es nur wenize Betroffene pro Krankheit gibt,

24.05.2018 - 30.05.2018

Kulturtipps

von Mare Stucki

Veranstaltungsort sind die Informationen zu den einzelnen Krankheiten sparlich vorhanden. Es gibt kanm
@ Auditorium Ettore Rossi Medikamente oder Therapien, Forschung ist auf diesem Gebiet fast inexistent. Mit dem
Inselspital, Kinderklinik Tag der Seltenen Krankheiten in der Schweiz vom 3. Mérz méchte ProRaris iiber seltene
3010 Bern FKrankheiten informieren und auf die Anliegen der Betroffenen anfmerksam machen. Die
Veranstaltung wird dieses Jahr in Zusammenarbeit mit dem Inselspital in Bern
Veranstalter durchgefithrt. Der Anlass ist Gffentlich. Weitere Informationen und Programm unter:
¢ ProRaris https:/ fwvvr.provaris.ch/seltenen-krankenheiten/seltenen-krankh o18-357.html
Ch. de Ia Riaz 11 Marc Stucki ist Mitbegrinder der
1418 Vuarrens Jazzwerkstatt Bern und gefragter
. Savofonist in diversen Formationen,
Weitere Informationen etwa bei Le Rex und Skyjack. Bei

Veranstaltung (Webseite)

Hier geht’s zum Beitrag.

BeJazz tauft er das nene Album seines
Duos Stucki & Steiner (Do., 17.5.,
20,30 Uhr).

»Weiterlesen

Support

Haben Sie ein technisches Problem
entdeckt?

‘Wenden Sie sich bitte direkt an unser
Support-Team.

Support
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KONFERENZEN

In der Schweiz leben Uber eine halbe Million Menschen mit einer seltenen
Krankheit. Der Tag der seltenen Krankheiten informiert {iber die Entwicklungen

auf diesem Gebiet und dient als Begegnungs- und Austausch-Plattform.

Info >

Lokalitat

Veranstalter

Conal3

TeleBielingue

Login + Deutsch « Frangais

Heute Morgen

DIVERSES

je chante - you sing - wir singen come togeth...

18:00 - Haus pour Bienne, Biel

DIVERSES
1. regionale Bibliothekswoche
19:00 - Stadtbibliothek Biel, Biel

MUSIK

Ekaterina Valsiulina (Violine) & Ingmar Lazar ...

19:30 - Farelsaal, Biel

In der Schweiz sind rund 580°000 Menschen von einer seltenen Krankheit
betroffen. Insgesamt sind heute weltweit ca. 8000 seltene Erkrankungen
bekannt. Weil es nur wenige Betroffene pro Krankheit gibt, sind die
Informationen zu den einzelnen Krankheiten sparlich vorhanden. Es gibt
kaum Medikamente oder Therapien, Forschung ist auf diesem Gebiet fast
inexistent.

Hier geht’s zum Beitrag.
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Tag der Seltenen Krankheiten
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Bern

In der Schweiz leben iiber 500'000 Menschen mit einer seltenen Krankheit. Der Tag
der seltenen Krankheiten informiert iiber die Entwicklungen auf diesem Gebiet und
dient als Austauschplattform.

Hier geht’s zum Beitrag.
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In der Schweiz leben tiber s00'000 Menschen mit einer seltenen Krankheit. Der Tag der

seltenen Krankheiten informiert tiber die Entwicklungen auf diesem Gebiet und dient als 7
Austauschplattform. Bern und Paris

Hier geht’s zum Beitrag.
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TAKAYASU-ARTERIITIS

«Warum ich?» - Iliana ist
eine von einer Million - sie

erzahlt aus ihrem Leben mit

seltener Krankheit

von Camille Kiindig — watson.ch - 2.2 2018 um 10:02 Uhr

b=/
"~ Krankheiten: Spitiler in Aarau,

¢ Basel und Luzern schliessen

£ sich zusammen 352012

lliana Mebert, 24, ist eine von einer Million. Denn nur so selten tritt die

Krankheit auf. an der sie leidet.

@ shutterstock / lea senn

In der Deutschschweiz sind nur etwa 40 andere
Menschen betroffen: lliana Mebert, 24, leidet an einer
ausserst seltenen Krankheit. Mit watson sprach sie iiber
Einsamkeit, iiberwundenes Selbstmitleid und neue
Lebensfreude.

Hier geht’s zum Beitrag.
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« Warum ich ? » - lliana erzadhlt aus ihrem Leben mit einer seltenen Krankheit
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‘Warum Andrew Garfield dem
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Hier geht’s zum Beitrag.
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« Warum ich ? » - lliana erzahlt aus ihrem Leben mit einer seltenen Krankheit

watson

Schweiz

«Warum ich?» — lliana erzahlt

von ihrem Leben mit einer
seltenen Krankheit

In der Deutschschweiz sind nur etwa 40 andere Menschen betroffen: lliana Mebert,
24, leidet an einer dusserst seltenen Krankheit. Mit watson sprach sie iiber

Einsamkeit, iiberwundenes Selbstmitleid und neue Lebensfreude.

02.02.18,00:00 O 02.02.18, 10:05

Hol dir die App! >

Hier geht’s zum Beitrag.
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Gesundheitsblog Parlamentarische Gruppe nicht

tibertragbare Krankheiten NCD
21. Februar 2018

Seltene Krankheiten — ein vernachlassigtes Phanomen

Parlamentarische Gruppe nicht dbertragbare Krankheiten NCD
Intergroupe parlementaie maladies non transmissibles NCD

Gruppo parlamentare malattie non trasmissibili NCD.

Deutsch  Aktuelles  Actualité  Francais

NCD GESUNDHEITSBLOG
Seltene Krankheiten — ein vernachlassigtes Phanomen
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Hier geht’s zum Beitrag.
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Von eigenen Faszien eingeschniirt

GESUNDHEIT Lydia Belkalem
leidet an einer seltenen
Krankheit und ist dabei eine
von iiberraschend vielen
Betroffenen.

Lydia Belkalem kontrolliert
schon zum zweiten Mal, ob Fens-
ter und Eingangstiir wirklich ge-
schlossen sind, ihr scheint es kalt
in der Wohnung. Und Kilte ver-
trigt die 59-jahrige Bernerin
schlecht, dann schmerzen ihre
Gelenke und werden noch steifer
als sonst. Sie leidet unter einer
Eosinophilen Fasziitis, einer dus-
serst seltenen Autoimmuner-
krankung mit unklarem Ur-
sprung.

Mediziner vermuten, dass ein
Trauma, also eine Verletzung, der
Ausloser sein konnte, vielleicht
auch eine Borreliose oder eine
Thrombozythimie, eine Kno-
chenmarkserkrankung mit
dauerhaft erhohter Anzahl von
Thrombozyten (Blutpldttchen)
im Blut. Woher die Rétselkrank-
heitauchkommt: Sie verhértetan
Armen und Beinen die Faszien,
also das Bindegewebe rund um
Muskeln und Knochen, bis sie
ganz steif werden und die Mus-
keln quasi in einen Panzer ein-
hiillen und unbeweglich machen.
«Das fiihlt sich an wie in einem
Korsett», sagt Lydia Belkalem.

Bei ihr konnte eine Knieopera-
tion Anfang 2012 die Krankheit
ausgelost haben. Vielleicht haben
die drei Beutel Thrombozyten,
die ihr wihrend der Operation
zugefithrt wurden, ihr Immun-
system aus der Balance gebracht,
vielleicht auch das Operations-
trauma. Das lédsst sich nicht re-
konstruieren. Jedenfalls begann
die ausgebildete Sozialpéidagogin
fiinf Wochen spiter unter Fieber-
schiiben und steifen Gelenken zu
leidenund entdeckte seltsamver-
dickte und verfirbte Hautstellen
an Armen und Beinen. Ausser-
dem war sie erschopft und verlor
rasch an Gewicht.

Die erhohten Entziindungs-
werte sowie der Nachweis von
Autoantikorpern im Blut deute-
ten zuerst auf eine rheumatische
Erkrankung hin, aber die Krank-
heit liess sich mit den {iblichen
Mitteln nicht eindimmen. Im

Hofft auf wirmere Tage: Lydia Belkalem, die an einer seltenen Autoimmunerkrankung leidet.

Sommer 2012 landete Lydia Bel-
kalem auf der Dermatologie des
Berner Inselspitals: Dort war vor
Jahren schon einmal ein Fall von
Eosinophiler Fasziitis erkannt
worden, und weil bei ihr ebenfalls
Hautstellen «dhnlich wie harte
Orangenschale» aufgetreten wa-
ren, stand der Verdacht schon
bald im Raum. «Tiefgreifende
Verhértung der Haut», stellte der
Dermatologe Marco Stieger fest.
Auch das Ergebnis der Gewebe-
untersuchung verstirkte die Ver-
mutung. «Als eine Magnetreso-
nanztomografie dann noch eine
Entziindung der Faszien zeigte,
konnten wir die Diagnose relativ
rasch stellen.»

Das ist eher ungewdhnlich.
Meistens miissen Menschen mit
einer derart seltenen Krankheit
eine endlose Reihe von Untersu-
chungen iiber sich ergehen las-
sen, bis nach Jahren eine Diagno-
se gefunden wird. Steht die Diag-
nose fest, dauert es oft noch ein-
mal so lange, bis eine wirksame
Therapieform gefunden wird.
Auch das war bei Lydia Belkalem
anders: Als eine Biopsie den end-
giiltigen Beweis brachte, wusste
das Team der Dermatologischen
Klinik sofort, dass die Eosinophi-
le Fasziitis, auch als Shulman-
Syndrom bekannt, mit Cortison
oder Immunsuppressoren meis-
tens gut behandelt werden kann.

Riickkehr der Entziindung

Nur: Das funktionierte bei dieser
Patientin schlecht. Lydia Belka-
lem ertrug die systemische The-
rapie mit Cortison nicht, litt
unter immer stirkeren psychi-
schen Beschwerden und musste
das Mittelnach einem Jahrabset-
zen. Auch verschiedene immun-
hemmende Medikamente halfen
nicht. Ohne Therapie kam jedoch
die Entziindung zuriick, Arme,
Beine und Rumpf wurden hart
und unbeweglich, sie selber war
immer erschopft.

Besser fiihlte sich die Bernerin
nur, wenn sie sich jeweils fiir
zwei, drei Wochen in der speziali-
sierten Reha-Klinik Rheinfelden
AG rundum pflegen lassen konn-
te: Bindegewebsmassagen, war-
me Solbdder, Therapien mit
Hyperthermie, die Wirme tat ihr

gut und machte das Gewebe wei-
cher. Aber immer nur voriiberge-
hend. Eine linger wirkende Al-
ternativtherapie musste her.

«Die Literaturrecherche zeig-
te, dass in Ziirich bereits verein-
zelte von Eosinophiler Fasziitis
betroffene Patienten erfolgreich
behandelt wurden», sagt der Ber-
ner Dermatologe Stieger. «Und
zwar mit extrakorporaler Photo-
pherese, einer Spezialtherapie.»
Nach der Kostengutsprache der
Krankenkasse begann Lydia Bel-
kalem eine Therapie im Monats-
intervall. «Das bedeutet, eine sel-
tene Krankheit mit einer noch
selteneren Therapie zu behan-
deln», erklart Mirjana Maiwald,
Leiterin Photopherese am Uni-
spital Ziirich.

Zihmung des Imnmunsystems

Photopherese, ein spezielles
Blutreinigungsverfahren, kann
auch bei anderen Autoimmuner-
krankungen wie rheumatoider
Arthritis oder Morbus Crohn ein-
gesetzt werden. Dabei werden die
weissen Blutkorperchen, die in
den betroffenen Organen eine
Entziindung verursachen, vom
Vollblut getrennt. Die weissen
Blutkorperchen werden dann mit
einer lichtsensibilisierenden
Substanz behandelt und mit
UVA-Licht bestrahlt. Anschlies-
send werden die behandelten
Zellen via Infusionsschlauch in
den Korper zuriickgefiihrt. «Wir
vermuten, dass dieses Verfahren
bei Autoimmunerkrankungen

SELTENE KRANKHEITEN

«Schwierig ist

vor allem, dass die
Krankheit von
aussen kaum

sichtbar ist.»
Lydia Belkalem

Eine Krankheit gilt als selten,
wenn von 2000 Personen weni-
gerals eine darunter leidet. Bis-
her sind weltweit rund 7000 sel-
tene Krankheiten bekannt, die
meisten davon genetisch be-
dingtund oft unheilbar.

Hierzulande sind laut Dach-
verband Pro Raris, Allianz Selte-
ner Krankheiten Schweiz, rund
580000 Menschen betroffen. Sie
kampfen nicht nur oft mit gra-
vierenden Beschwerden, son-
dern auch mitfinanziellen Pro-
blemen: Bei seltenen Krankhei-
ten dauern die Abklarungen

meist sehrlange —und steht die
Diagnose fest, sind haufig teure
Therapien und Medikamente
notwendig. Weil manche von ih-
nen selten bendtigt werden und
nichtauf der offiziellen Liste ste-
hen, weigern sich einige Kran-
kenkassen, die Kosten zu tiber-
nehmen.

Pro Raris und andere Patien-
tenorganisationen setzensich
dafiir ein, dass solche Entscheide
nicht mehrindividuell und will-
kiirlich von den Kassen gefdllt,
sondern einheitlich geregelt
werden. dw

Foto: Franziska Rothenbuehler

dastiberaktivierte Immunsystem
beruhigt und wieder in die richti-
ge Bahn lenkt», erklirt die Der-
matologin. Das wiederum be-
wirkt eine Stabilisierung der
Krankheit, sodass die Beschwer-
den zuriickgehen.

Heisse Bader gegen die Kilte

Nach 17 Behandlungen zeigte die
TherapiebeiLydiaBelkalem end-
lich spiirbaren Erfolg, die Faszien
wurden weicher, die Schmerzen
nahmen ab. Aber die Krankheit
schrinkt sie immer noch emp-
findlich ein. «Schwierig ist vor al-
lem, dass sie von aussen kaum
sichtbar und fiir mich im Alltag
doch happig ist», sagt sie und
giesst sich etwas ungelenk ein
Glas Wasser ein. «Kraft und Be-
weglichkeit sind vermindert -
trotz Physiotherapie, Ergothera-
pie, Trampolin und Hometrai-
ner.» Vieles musste sie aufgeben,
Chorsingen, Theaterprojekte,
Kochen fiir Freunde - alles zu er-
miidend. «Ich komme schnell an
meine Grenzen.»

Immerhin hat sie Gliick mit
ihrem Arbeitgeber und kann wei-
terhin an die 25 Prozent an einer
Tagesschule arbeiten. Grosse
Spriinge macht sie allerdings mit
dem Viertellohn und einer Invali-
denrente nicht, Ferien in einem
heissen Land beispielsweise téi-
ten ihr zwar gut, liegen aber nicht
drin. Ausserdem muss sie immer
wieder bangen, ob die teure Pho-
topherese weiterhin von der
Krankenkasse vergiitet wird.

Letzte Woche hat Lydia Belka-
lem wieder eine Zweitagesthera-
pie hinter sich gebracht. Jetzt
wird sie versuchen, die kalten
‘Winterwochen mit heissen Bi-
dern und moglichst wenig Stress
zu {iberstehen. Danach hofft sie
auf den Frithling: Sobald die Son-
ne wieder wirmt, lockert das ihre
verhirteten Faszien und lindert
die Schmerzen.

Claudia Weiss

Zum Tag der seltenen Krankheiten
findet am Samstag, 3. Mdrz, am
Inselspital Bern eine Veranstaltung
statt fiir Betroffene und Interessier-
te aus der ganzen Schweiz (9.30 bis
17 Uhr, Auditorium Ettore Rossi).
Info: www.proraris.ch.

Hinterfragt

Fordert Honig die
Wundheilung?

Bienenhonig versiisst nicht nur
Heissgetrinke und Butterbrote -
erlisst auch Wunden schneller
heilen. Was wie das Versprechen
eines Schamanen klingt, findet
zunehmend auch Eingangin die
moderne Medizin. «<Honig
kommtam Inselspital regel-
massig zum Einsatz», bestitigt
Pflege- und Wundexpertin
Barbara Egger (60). «Vor allem in
Fillen von schlecht heilenden
‘Wunden nach medizinischen
Eingriffen, wo es um eine Reini-
gung der Wunde geht.» Zudem
wirke Honig antibakteriell und
entziindungshemmend. Die
Erkldrung: Die zuckrige Masse
entzieht den Keimen das Wasser
- mit der Folge, dass deren Ver-
mehrung gebremst wird. Medizi-
ner sehen im Honig bereits eine
Alternative, wenn Antibiotika
gegen multiresistente Keime
versagen.

Kann man also, wenn man sich
verletzt, einfach Honig aus dem
Lebensmittelladen auf die Wun-
de schmieren? So einfach ist es
nicht. Fachleute wie Barbara Eg-
ger setzen nur Honig ein, der fiir
medizinische Zwecke aufbereitet
wurde, sogenannten Medihoney.
Dazu wird meist Manuka-Honig
aus Neuseeland verwendet. Der
stammt vom Bliitennektar der
Stidseemyrte (Manuka) und gilt
alsbesonders antibakteriell.

Allerdings, rdumt die Wund-
expertin ein, sei auch medizi-
nischer Honig kein Wunder-
mittel. In der Dermatologie seien
sie am Inselspital zuriickhaltend,
erklart Barbara Egger. Denn
aufgrund der unterschiedlichen
Substanzen im Honigbestehe
die Gefahrvon allergischen
Reaktionen. «Aber in vielen
Fillen ist Honig ein wunderbares
und erst noch natiirliches
Heilmittel.» sae

In dieser Rubrik stellen wir in loser
Folge populdre Meinungen und
Mythen rund um die Gesundheit
infrage.

Der Start
entscheidet

STUDIE Benachteiligte Kinder
haben spéter im Alter mehr
gesundheitliche Probleme.

In der Kindheit erlittene Un-
gleichheit kann spiter oft nicht
mehr aufgeholt werden. So hat,
wer als Kind benachteiligt ist, in
der zweiten Lebenshilfte mehr
gesundheitliche Probleme, wie
eine neue Studie der Universitit
Genf zeigt. Dies ist selbst bei
Menschen der Fall, die im Er-
wachsenenleben viel erreichen
und deren soziodkonomischer
Status sich verbessert, wie die
Genfer Forscher im Fachjournal
«Age and Ageing» berichten. Sie
schliessen daraus, dass die ersten
Lebensjahre fiir den spiteren Ge-
sundheitszustand mitentschei-
dend sind.

Die Wissenschaftler gingen im
Rahmen des nationalen For-
schungsschwerpunkts Lives der
Frage nach, wie soziale Ungleich-
heit sich tiber lingere Zeit in der
Gesundheit niederschligt. Als
Indikator fiir den allgemeinen
Gesundheitszustand der &lteren
Menschen massen die Wissen-
schaftler deren Muskelstérke. Sie
untersuchten die Daten von iiber
24 000 Personen im Alter von 50
bis 96 Jahren aus 14 europii-
schen Lindern, die in der Share-
Studie der EU zusammengetra-
gen worden waren. sda
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Gesundheit heute.

Basler Zeitung | Mittwoch, 28. Februar 2018 | Seite 25

Seltene Krankheiten sind gar nicht so rar

In der Schweiz leben rund 580000 Betroffene. Therese Stutz Steiger etwa lebt mit einer Glasknochenkrankheit

Von Denise Dollinger

Ganze 23 Briiche musste Therese Stutz
Steiger in ihrem Leben bereits behan-
deln lassen. «Meist war der Oberschen-
kel betroffen», erzahlt sie. Der letzte
schlimme Sturz war 2013. Damals stol-
perte die 65-Jihrige in Italien, beim
Aussteigen aus dem Zug. «Die Tritte
waren zu hoch, da verlor ich das Gleich-
gewicht.» Das Bein war gebrochen.

Dass die Knochen der Bernerin so
extrem fragil sind, hat einen Grund und
einen Namen: Osteogenesis imperfecta
(OI) — umgangssprachlich auch Glas-
knochenkrankheit genannt. Therese
Stutz Steiger kam mit dieser Erbkrank-
heit zur Welt. «Bereits im Mutterleib
wurden zwei Frakturen festgestellt.»

Die Glasknochenkrankheit steht auf
der Liste der Seltenen Krankheiten.
Diese umfasst etwa 6000 bis 8000
Krankheiten, die meist genetischer
Natur sind. Von Osteogenesis imper-
fecta sind etwa eine halbe Million Men-
schen auf der ganzen Welt betroffen, in
der Schweiz schétzt man die Zahl auf
etwa 300 bis 400. Eine Zahl, die auf den
ersten Blick als hoch erscheinen mag,
aber eben doch niedrig ist. Etwa acht
bis zehn verschiedene Typen dieser
Krankheit sind bekannt, vier davon sind
als Haupttypen definiert. Die Symp-
tome reichen von erhéhter Knochen-
briichigkeit, Verformung von Gliedern,
Wirbelséule, Brustkorb und Kopf, Lun-
gen- und Atmungsproblemen, Herz-
fehler, Mittel- und Innenohrschwer-
horigkeit bis zu Kleinwuchs.

Trotz ung in R

Mit einer Korpergrdsse von 1,44
Meter unterschreitet Therese Stutz Stei-
ger den Wert einer sogenannten
«Durchschnittsgrosse». Obwohl  ihr
Muskelspiel absolut normal war und sie
sich bewegen konnte, verbrachte sie
ihre Kinder- und Jugendjahre ausser-
halb des Wohnzimmers vorwiegend im
Rollstuhl. «Da meine Beine deformiert
sind, war Gehen sehr risikoreich. Erst
nach orthopédischen Korrekturen und
als ich ins Berufsleben kam, habe ich
gelernt, ohne Rollstuhl unterwegs zu
sein und Vertrauen in mich zu bekom-
men», sagt sie. Und ergénzt nach einer
kurzen Pause: «Ich hatte Gliick, dass ich
in meinem Leben nicht nur im Rollstuhl
sitzen musste.» Gliick ist ein Teil der
Geschichte, die unglaubliche Willens-
kraft, die in dieser Frau schlummert,
der andere.

1952, als Therese Stutz Steiger auf
die Welt kam, gab es noch kein Bundes-
gesetz fiir die Invalidenversicherung.
Dieses wurde erst 1960 in Kraft gesetzt.
«Da ich zudem bei der Krankenkasse,
im Bereich Frakturen, bereits nach der
Geburt ausgeschlossen wurde, konnten
meine Eltern die hohen Arztrechnungen
teilweise fast nicht zahlen», erzahlt die
Seniorin. In der Kindheit hétten ihre
Eltern sie — verstandlicherweise — sehr
behiitet. Die Angst davor, dass etwas
passiere, sie wieder ihre Knochen bre-
chen konne, sei omniprasent gewesen.

«Fiir mich waren diese Frakturen
damals weniger anstrengend als fiir
meine Eltern.» Dies dnderte sich jedoch
in der Pubertit. «Wéhrend Gleichaltrige

n
Schon Hiirde iiber d
in der Stadt flanieren gingen, blieb ich
meist zu Hause. Ich fithlte mich ge-
hemmt, der Rollstuhl war hinderlich.
Anstatt einfach jung zu sein, hatte ich
eine Patienten- und eine Behinderten-
identitét. Darunter litt ich stark.»

Dass dieses Leiden erst zu diesem
Zeitpunkt und nicht bereits in den
Kinderjahren zum Tragen kam, habe, so
Therese Stutz, unter anderem damit zu
tun, dass ihre Eltern sie, trotz der
Behinderung, in eine Regelklasse ein-
stufen liessen. «Dies, obwohl ihnen
geraten wurde, ihr Kind in ein Schul-
haus fiir Behinderte zu geben, da dies
«die bessere Option> sei. Mit der Uber-
legung, dass mir diese Entscheidung im
weiteren Leben viel verbauen konnte,
wehrten sie sich gegen diese Empfeh-
lung. Dafiir bin ich ihnen sehr dankbar.»

Trotzdem kam mit der Pubertét der
Moment, wo es dem Méadchen zu viel
wurde, wenn die Eltern sie zu schiitzen
versuchten. «Pass auf, pass auf, waren
die Worte, die ich andauernd horte.»
Irgendwann habe sie ihren Eltern zu
verstehen gegeben, dass sie weder in
Seidenpapier noch in Watte eingepackt
werden wolle. «Ich will leben», sagte ich
ihnen. «Lieber breche ich mir etwas, als
dass ich nichts erlebe und nur im Roll-
stuhl sitze.»

Der Rollstuhl muss weg

Als die Zeit kam, wo sich die Jugend-
liche fiir einen Beruf entscheiden sollte,
erlebte sie eine Erniichterung. «Das
Lehrerseminar ohne Turnen zu absol-
vieren, war ein Ding der Unmoglichkeit.
Da wurde mir bewusst: Ich bin anders.»
Nach anféanglicher Enttduschung darii-
ber, dass ihr Traum sich in Luft aufgelost

hatte, sinnierte Therese Stutz Steiger
dariiber, was ihr sonst noch Spass
machen kénnte. «Da ich von frithester
Kindheit an Unmengen Arztekontakt
gehabt hatte, merkte ich, dass mich die-
ses Gebiet interessiert. Also studierte
ich Medizin.»

Mit dem Zeitpunkt des Studiums
kam auch der Moment, wo sie immer
ofter den Rollstuhl zu Hause liess und
sich ohne Hilfsmittel auf die Strasse und
in die Uni begab. «Ich wollte nicht mehr
anders sein. Auch wenn es zu Beginn

L
Trotz Glasknochenkrankheit ist Therese Stutz Steiger aktiv in ihrem Leben.

nicht einfach war, iibte ich intensiv, wie
ich mich selbststandig bewegen konnte.
Meist war ich die Langsamste, wenn wir
in einer Gruppe unterwegs waren. Auch
wenn der Rollstuhl in dieser Hinsicht
eine Hilfe gewesen wire, liess ich ihn
weg. Ich war stolz darauf, mich endlich
autonom zu bewegen.» Natiirlich blie-
ben in dieser Ubungszeit auch Stiirze
nicht aus. «Mit der Zeit lernte ich, «ele-
gant» umzufallen, sodass an den Beinen
nichts kaputt geht.» Am Ende des Stu-
diums wollte sie als Kinderarztin arbei-

ten, musste sich jedoch eingestehen,
dass das illusorisch war, wie sie erzahlt.
«Das standige Hin-und-her-Laufen in
den Spitalgdngen war einfach zu an-
strengend. Und zurtick in den Rollstuhl
wollte ich nicht.» Erneut zerplatzte ein
Traum.

Doch die zielstrebige und aus-
dauernde Frau fand einen neuen Weg:
«In einem Inserat sah ich, dass das
Bundesamt fiir Gesundheit jemanden
suchte, der sich mit der Aids-Epidemie
auseinandersetzt. In London absolvierte
ich die Public-Health-Ausbildung und
begann in der Aids-Pravention zu arbei-
ten. Eine Arbeit, die mich sehr erfiillte.»

Schmerzen und Dankbarkeit

Seit Kurzem ist Therese Stutz Stei-
ger pensioniert, arbeitet jedoch als Pra-
sidentin fir den Verein Osteogenis
imperfecta und engagiert sich im Ver-
ein ProRaris, der Menschen mit selte-
nen Krankheiten unterstiitzt. Eine
Herzensangelegenheit, wie sie sagt.
«Ich habe zu viele Arzte gesehen in
meinem Leben und musste oft viele
Umwege machen, bis ich die richtige
Behandlung erhielt, da es fiir seltene
Krankheiten keine Anlaufstellen in der
Schweiz gab.»

Ein Gefithl wie Muskelkater und
Gelenkschmerzen begleiten die Senio-
rin haufig. «Das kann je nach Tag und
Klima furchtbar schlimm und anstreng-
end sein.» Dass ihr Mann ihr im Alltag
und im Haushalt eine grosse Stiitze ist,
erfiillt Therese Stutz Steiger mit gros-
ser Dankbarkeit. «Alleine miisste ich
mich wahnsinnig organisieren», sagt
sie. Neu arrangieren musste sich die
65-Jahrige nach ihrem Sturz aus dem
Zug vor fiinf Jahren. Obwohl sie sich
mit Mitte zwanzig, als sie den Rollstuhl
in die Ecke stellte, schwor, nie mehr ein
Hilfsmittel zu benutzen, hat sie nun
wieder ein solches Vehikel zu Hause.
«Fiir den Notfall und das ist gut so»,
sagt sie. «Trotz dieser Erbkrankheit
fithre ich ein weitgehend gutes Leben;
das ist ein grosses Geschenk.»

Am 3. Mérz ist der Tag der seltenen Krankheiten

In der Schweiz sind rund 580000 Men-
schen oder etwa sieben Prozent der
Bevolkerung von einer seltenen Krank-
heit betroffen. Die Betroffenen sind
insgesamt zahlreich, aber es gibt nur
wenige Patienten pro Krankheit.
ProRaris, die Allianz Seltener Krank-
heiten, engagiert sich seit 2010 fur eine
bessere Gesundheitsversorgung von
Menschen mit seltenen Krankheiten in
der Schweiz. Denn diese erhalten nicht
die gleiche Gesundheitsversorgung wie
alle anderen. Das beginnt bereits bei
der Diagnose — manche Betroffene
mussen jahrelang warten, bis ein richti-
ger Befund vorliegt.

Das nationale Konzept Seltene Krank-
heiten des Bundes beinhaltet ver-
schiedene Massnahmen, um die Situa-
tion fiir die Betroffenen zu verbessern.
Unter anderem ist die Bezeichnung von
spezialisierten Anlaufstellen fir seltene
Krankheiten, sogenannte Referenz-
zentren, in der ganzen Schweiz
geplant. Diese haben zum Ziel, die

Kenntnisse (iber seltene Krankheiten zu
blindeln und Patienten, Angehérige
sowie medizinische Fachpersonen zu
unterstiitzen.

Zudem braucht es eine zentrale
Informationsplattform flir Patienten und
medizinische Fachpersonen, die alle
Informationen zu seltenen Krankheiten
in der Schweiz umfasst, eine erste
Beratung anbietet und magliche Anlauf-
stellen aufzeigt.

Netzwerk und Kosteniibernahme
Weil es pro seltene Krankheiten nur
wenige Betroffene gibt und Informatio-
nen spérlich vorhanden sind, ist ein
internationaler Wissensaustausch von
grosser Bedeutung. Als Nicht-EU-
Mitglied bleibt der Schweiz der Zugang
zu den Européischen Referenznetz-
werken (European Reference Networks
ERNSs) bisher verwehrt. Auch das muss
sich laut ProRaris dringend &ndern. Ein
neu geschaffenes Projekt soll sich nun
diesem Thema annehmen.

Ein weiteres Problem sind die
Verfahren flir Kostengutsprachen.
Diese sind fiir Menschen mit seltenen
Krankheiten heute oft kompliziert und
uneinheitlich geregelt. Die Kosten fiir
Untersuchungen, Medikamente und
Therapien werden von den Kranken-
versicherungen individuell im
angemessenen Verhéltnis zum
therapeutischen Nutzen vergltet.
Wie das zu beurteilen ist, bleibt offen.
In dieser Frage fehlen nach wie vor
wirksame Massnahmen, die ein
einheitliches Vorgehen und damit
eine Gleichbehandlung von Patienten
mit einer seltenen Krankheit
sicherstellen.

Gemeinsam mit dem Inselspital, Univer-
sitatsspital Bern ladt ProRaris am 3. Marz
zum Tag der Seltenen Krankheiten in der
Schweiz ein. Die Veranstaltung ist 6ffentlich.
Weitere Informationen zum Programm und
(ber den Verein ProRaris:
www.proraris.ch
www.glasknochen.ch
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Weltweite Daten
revolutionieren

die Medizin

Die Sendung ermdglichen:

Universitatsklinik Balgrist, Interpharma, TopPharm, Institut Straumann, Viollier

Fruher tauschten Mediziner ihre Erfahrungen innerhalb eines
Krankenhauses und mit einigen externen Fachleuten aus.

Heute haben sie die Mdglichkeit, auf weltweite Datenbanken
zuzugreifen. Sie erfahren dadurch mehr (iber die Entstehung von
Krankheiten und Erfolge von Therapien. Der Arzt sieht, welche
Behandlungen in welchen Situationen am besten wirken und wo es
allenfalls neue Methoden gibt. Méglichkeiten, die gerade bei
Krebspatienten entscheidend sind. Big Data — so nennt man diese
riesigen Mengen an Patientendaten - kann zu einer Art «Wikipedia fir
Arzte» werden, einer Bibliothek von weltweitem Wissen.

gesundheitheute:

Samstag, 3. Marz 2018, 18.10 Uhr, auf SRF 1

Zweitausstrahlung auf SRF 1:
Sonntag, 4. Marz 2018, 9.30 Uhr

Mehrere Wiederholungen auf SRFinfo

Weitere Informationen auf
www.gesundheit-heute.ch
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Lausanne Cité — L’invité de la semaine
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Des maladies rares... si nombreuses !
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Des maladies rares... sinombreuses!

INVITE DE LA SEMAINE | 28.02.2018 - 11:44 | Rédigé par Anne-Francoise Auberson, Présidente de ProRaris

W Tweety, ﬁ:ukse {jsharee

Anne-Francoise Auberson, Présidente de ProRaris www.proraris.ch

Ce 28 février est déclaré Journée internationale des Maladies rares, I'occasion de rappeler que ces
quelque 8000 pathologies concernent 7,2% de la population, soit 580'000 personnes dans notre pays.

Les maladies rares ne répondent pas & une définition générale, seuls les chiffres permettent une
approche: une maladie est dite rare lorsqu'elle concerne moins d'une naissance sur 2000. Il y a des
maladies dites ultra rares qui peuvent avoir prévalence de 1 sur 100°000 ou 1°000'000. Comment se faire
entendre quand on est seul avec sa maladie? La rareté est le plus souvent synonyme d'injustice,
d'attente et de solitude. Tous les malades rares, malgré des pathologies trés différentes, partagent des
difficultés communes en termes de chronicité, de sévérité, de manque d'espoir thérapeutique et doivent
faire face a des en manque d de conr

Lire 'article ici.
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Leben mit einer seltenen Krankheit

© pownload Mittwoch, 28. Februar 2018, 10:03 Uhr Q: O:F1 O
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Seltene Krankheiten sind gar nicht so selten. Rund eine halbe
Million Menschen in der Schweiz sind von einer dieser
Krankheiten betroffen.

Eine Seitene Krankheit fihrt in vielen Fallen zu Invaliditat. KEYSTONE / ANTHONY ANEX

Eine Krankheit gilt als selten, wenn sie héchstens eine von 2000 Personen betrifft. Sie fiihrt
zu chronischer Invaliditat oder sie ist lebensbedrohlich. Es gibt weltweit mehr als 5000 seltene
Krankheiten.

Im «Treffpunki» erzahlt eine junge Frau, wie sie mit inrer Krankheit lebt.

Hier geht’s zur Sendung.
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Davantage de toits
GENEVE L'an passé, le nombre de
logements dans le canton a aug-
menté de 1990 unités. Par ail-
leurs, 5189 habitations étaient en
cours de construction a fin 2017,
principalement a Meyrin et dans
I'écoquartier de la Jonction. Ce
n'était plus arrivé depuis 1989.

Policier et élu désavoué

GENEVE La Chambre administra-
tive a rejeté le recours de Thierry
Cerutti et a confirmé la dégrada-
tion et la baisse de salaire infligée
au policier, selon tdg.ch. Aussi dé-
puté MCG, Thierry Cerutti a sou-
vent confondu ses roles d'élu et
de fonctionnaire de police.

Retrait d’une initiative

GENEVE Le nouveau parti d'Eric
Stauffer voulait que les agents de
la police municipale soient armés.
Mais Genéve en Marche vient de
retirer son initiative, dans I'at-
tente de nouvelles discussions
sur le sujet au Grand Conseil.

«Linvisibilité de mon mal
est un handicap de plus»

-

FRIBOURG Carole souffre
de myélite. Dans le cadre
de la Journée des maladies
rares, elle témoigne.

«Avoir deux jambes coupées
serait plus facile a vivre au
quotidien. L’invisibilité est un
handicap supplémentaire.»
Carole parait étre une jeune
femme comme les autres. En
fait, cette Fribourgeoise souffre
d’une maladie rare, la myélite,
affectant une personne sur un
million. Logée dans sa moelle
épiniére, elle lui 6te depuis
2013 une bonne part de sa sen-
sibilité, du nombril aux pieds.
D’ou «un équilibre trés altéré,
une fatigue extréme et des dou-
leurs a hurler». Carole a accep-
té de témoigner dans le cadre
de la Journée suisse des mala-

- ik

Carole Bramaz, 30 ans, chez elle a Siviriez, ne veut plus se justifier. -or

dies rares, qu’organise le

3 mars l'association ProRaris.
Ce qu’elle espére avant tout,

C’est que l'accés au diagnostic

Presque 600 000 malades en Suisse

Les maladies dites rares (qui
concernent moins d'une naissance
sur 2000) recouvrent 7000 a
8000 pathologies. On n'en guérit
pas. En Suisse, 580 000 personnes
sont touchées, calcule ProRaris, la
faitiere des associations et des pa-

tients dépourvus de toute structure
représentative. «Les malades sont
isolés, manquent d'information, ex-
pose sa présidente, Anne-Frangoise
Auberson. Cette thématique doit
étre considérée comme un enjeu
majeur de santé publique.»

s’améliore: «Il faut éduquer les
médecins aux maladies rares.»
11 a fallu un an et 23 neurolo-
gues consultés pour que, enfin,
elle connaisse son mal: «De ne
pas savoir, c’est une horreur.»
D’étre incomprise également:
«On m’a accusée de faire du
tourisme médical. J’ai finale-
ment trouvé un docteur qui,
déja, m’a écoutée. Clest vrai-
ment un élément important.»
Le regard d’autrui est aussi ter-
rible, parfois: «Les gens se re-

Revendications

ProRaris réclame un accés pour
tous au diagnostic. «ll arrive que
I'assurance refuse de payer un
test génétique au seul motif
qu'iln'y a pas d'espoir théra-
peutiquey, dit Anne-Frangoise
Auberson, présidente. Elle sou-
tient ainsi le «concept national
maladies raresy, mais veut sa
pleine mise en ceuvre (non ache-
vée en 2017, elle a été prolongée
deux ans). «Nous voulons aussi
une campagne publique d'infor-
mation et un numéro vert avec
au moins une orientation médi-
cale et psychosociale. Personne
n'aa étre seul avec sa maladie.»

trouvent avec quelque chose
qu’ils ne peuvent imaginer. Du
coup, il faut toujours se justi-
fier: pourquoi je ne peux pas
travailler alors que je suis bien
maquillée. Pourquoi j’utilise
une place handicapés alors
que je peux marcher.» Si Carole
parle aujourd’hui, «ce n’est pas
pour obtenir de la pitié, surtout
pas, mais pour que les gens
soient plus indulgents. Etre a
I’AL, ¢a n'est pas étre au lit. On
a le droit de vivre!» -ieromE Fans

PUB

Votez

Le MCG : le courage des idées,

la force de I’action

Assurance-maladie:

¢a suffit !

il

Le seul parti indépendant
des caisses-maladie et
des milieux de la santé

Pendant que les autres partis roupillent, le MCG agit pour Genéve

MCG, cp 155 1211 Genéve 13

Craintes autour
d’'une décharge

Prévu sur larive droite, le fu-
tur site destiné a entreposer
les machefers, ces résidus
des déchets incinéres, in-
quiéte les députés genevois.
Jeudi, a l'unanimité, ils ont
réclamé au Conseil d’Etat
d’étudier les alternatives a
cette décharge, qui doit rem-
placer celle de Bernex (pho-
to), arrivée a saturation.

Jeunes privés de débats

GENEVE La création d’un Conseil de la jeunesse
est passée a la trappe jeudi. La majorité du
Grand Conseil (PLR, UDC et MCG) a refusé d’in-
tégrer cet organe, qui aurait permis aux jeunes
d’étre consultés et de formuler des propositions
aux autorités, dans la nouvelle loi-cadre sur
I’enfance et la jeunesse. Les députés ont estimé
que les structures actuelles étaient suffisantes,

comme les conseils de classe et d’établissement
ainsi que le Parlement des jeunes. Décue par
cette décision, la conseillére d’Etat Anne Emery-
Torracinta a annoncé qu’elle reviendrait sur ce
sujet avec une nouvelle proposition. Le projet
de loi du Conseil d’Etat, ainsi modifié, a été
adopté par 74 voix contre 2 et 9 abstentions. Il
remplace un texte qui datait de 1958. -ats
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«Manchmal dachte ich, jetzt
reichts aber langsam»

Die Steffisburgerin Sandra Huber hat einen Sohn mit einer seltenen
Krankheit, die das Leben der Familie tagtaglich dominiert.

Bild: Christian Pfander
Sandra Huber hat mit threm Flavio viel zu tun, aber auch Freude.

Wer den hiibschen Buben auf einem Foto sieht, denkt nicht, dass der 11-
Jahrige schwer behindert ist. Auch seine Eltern Sandra und Martin Huber
meinten zuerst, Flavio sei gesund. Doch mit zehn Monaten war klar, dass er
geistig behindert ist. Doch weshalb? «Ich habe mir zuerst Vorwiirfe gemacht»,
sagt die 36-jahrige Steffisburgerin: «Habe ich etwas Falsches gegessen oder ein
Medikament eingenommen, das ihm geschadet hat?» Die genaue Diagnose
erhielten Hubers, als Flavio vier Jahre alt wurde — und dies nur aus Zufall.

Eine Genetikerin habe sie angefragt, ob sie den Fall an einem Expertentreffen
vortragen diirfe. Die Eltern willigten ein. Dort anwesend war auch die an der
Universitat Ziirich forschende deutsche Professorin Anita Rauch. Aufgrund der
beschriebenen Symptome und der Fotos tippte Rauch auf das Pitt-Hopkins-
Syndrom (PTHS), benannt nach zwei australischen Medizinern, welche die
Storung 1978 erstmals beschrieben hatten. Rauch war Teil eines
Forscherteams, welches 2007 das verantwortliche Gen lokalisierte.

«Ohne diesen Zufall wiissten wir vielleicht noch heute nicht, was unser Bub
hat», sagt Sandra Huber. Die Gewissheit sei eine Erleichterung gewesen.
Zugleich fragten sich die Eltern: Was kommt auf uns zu? Welche
Lebenserwartung hat Flavio? Die meisten Fragen blieben offen: «Im Internet
fanden wir fast nichts, oder dann war es auf Englisch», sagt die Mutter, die
inzwischen zur Expertin fiir die seltene Krankheit geworden ist (kleiner Text).
Flavios Gebrechen lesen sich wie ein Querschnitt durch ein Medizin-
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Handbuch: Schielen, Hornhautverkrimmung, unterentwickeltes Hirn,
chronische Verstopfung, Laktose- und Fruktose-Unvertraglichkeit,
verminderte Muskelspannung, motorische Koordinationsschwache und
fehlendes Sprachvermogen. Die Mutter ist froh, dass er gut gehen kann:
«Andere Betroffene sind im Rollstuhl.»

Der Bub, der die Heilpadagogische Schule Region Thun besucht, hat eine
vereinfachte Gebardensprache erlernt. Auch bedient er ein iPad mit Symbolen,
was einen Dialog ermoglicht, denn die Laute, die er ausstosst, sind
unverstiandlich. Auch unter Angstzustianden leidet der Bub, der sich als 11-
Jahriger gerne auf Mamis Schoss setzt. Chilbi wire fiir ihn der Horror, mag er
doch weder laute Musik noch Menschenmengen. Dann wiirde er sich im Stress
in die Hand beissen. Flavio zeigt autistische Ziige. Zwar hat er das
Tulpengesteck auf dem heimischen Stubentisch akzeptiert, doch eine
Tischdekoration in einem Restaurant konnte bei ihm Erbrechen auslosen.

«Wir buchen keine Ferien mehr», sagt Sandra Huber. Oft hitten sie nach zwei
Tagen heimreisen miissen, weil er am Ferienort «Zustande» bekam. Wohl
fiihle er sich im Wohnwagen am Neuenburgersee: «Dort weiss er, was ihn
erwartet» — sofern es nicht donnert oder Regentropfen aufs Dach prasseln. «Er
ist wie ein dreijahriges Kind», sagt die Mutter, eins, das an der
Supermarktkasse quengelt und sich auf den Boden legt. Hie und da muss
Flavio auf einer Bahnfahrt gewickelt werden. In der Toilette fehlt dafiir der
Platz, weshalb dies im Vorraum des Wagens erfolgt, was bei Mitreisenden oft
irritierte Blicke auslost. «Das stresst dann auch mich», sagt die Mutter.

Und doch: Zugfahren ist fiir Flavio ein Hohepunkt. Als die Familie mit ihm
zum Flughafen Ziirich fuhr, nahm er einen Koffer mit wie ein Weltenbummler,
schob diesen auf einem Trolley umher und beobachtete von der
Besucherterrasse aus die Flieger. Er habe sich gefreut wie ein Weltmeister, was
wiederum die Familie freute. Ein Kind mit einer starken Behinderung sei eine
Herausforderung fiir ein Paar, gesteht Sandra Huber: «Man ist immer fiir das
Kind da und hat kaum Zeit fiir die Pflege der eigenen Beziehung.» Bei anderen
Paaren ist das eine voriibergehende Phase.

Bei Hubers endet das «Kleinkindregime» nie: «Flavio wird uns immer
brauchen.» Wenn Sandra Huber Bilder und Filmaufnahmen von Flavio auf
dem Handy zeigt, huscht ein Lacheln tiber ihr Gesicht. «Das Schicksal hat mir
nicht iibel mitgespielt», sagt die Frau, die selbst stark horbehindert ist und
Diabetes hat. Zwar habe sie in manchen Momenten schon gedacht: «Jetzt
reichts aber langsam.» Doch dann sehe sie, wie sehr sich Flavio an kleinen
Dingen freue. Dann denke sie: «Das ist wohl Flavios Lebensaufgabe, seine
Botschaft an die Welt.»

(Der Bund)
Erstellt: 05.03.2018, 06:43 Uhr
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Betroffene haben (fast) keine Lobby

Sandra und Martin Huber aus Steffisburg haben zwei Sohne. Der 13-jidhrige Oliver
ist gesund, der 11-jdhrige Flavio leidet am Pitt-Hopkins-Syndrom (PTHS). Er ist
schweizweit der vierte diagnostizierte Fall, inzwischen gibt es acht, weltweit sind
es rund 700 — eine von vielen sogenannt seltenen Krankheiten.

Oftmals werden sie von Arzten nicht erkannt und nicht diagnostiziert. Fiir die
Pharmaindustrie besteht kein Anreiz, fiir die kleine Gruppe Heilmittel zu
entwickeln. Schwierigkeiten gibt es zuweilen mit Krankenkassen oder der
Invalidenversicherung, da diese keine stetige Praxis haben: Manchmal decken sie
Kosten, manchmal nicht.

PTHS-Selbsthilfegruppen fehlen, viele Informationen liegen im Internet nur auf
Englisch vor: In den USA gibt es Kliniken und einschlédgige Organisationen. Die
Steffisburger Eltern sind inzwischen zu PTHS-Spezialisten geworden und
versuchen, andere betroffene Eltern mit Basiswissen zu versorgen.

Darum haben sie die Webseite www.pitthopkins.ch ins Netz gestellt. Es gibt einen
Dachverband fiir Betroffene aller seltenen Krankheiten, der die Interessen
gegeniiber Arzten und Behorden vertritt: www.proraris.ch.(mdii)
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Les patients souffrant de maladies rares sont contraints de se battre pour le remboursement de leurs soins

LE DROIT D’ETRE SOIGNES

<< CHRISTINE WUILLEMIN

Santé » «Si on m'enléve mon
médicament, on m'enléeve mon
droit de vivre. Actuellement,
c'est mon assurance qui décide.»
Des paroles difficilement com-
préhensibles pour quiconque
connait le systéeme de santé
suisse, selon lequel tout le monde
aledroit d'étre soigné. Pour Lau-
ra*, jeune trentenaire, la réalité
est autre. La Tessinoise se bat
depuis plus de deux ans contre sa
caisse-maladie qui refuse de lui
rembourser le médicament lui
permettant de vivre normale-
ment. Une décision du Tribunal
fédéral (TF) la prive provisoire-
ment de son traitement.

«Il existe une
solution, mais
on nous met des
batons dans les
TOUES) Nadia Coutellier

Les Suisses atteints de mala-
dies rares, dont c'est aujourd hui
la journée nationale, «ne
jouissent toujours pas d'une éga-
lité de traitement», dénonce An-
ne-Francoise Auberson, prési-
dente de l'association ProRaris,
défendant les patients concernés.

Le prix du produit a triplé
Laura fait partie de la soixan-
taine de personnes en Suisse
souffrant de protoporphyrie
érythropoiétique (PPE), une
maladie génétique rare qui la
rend intolérante a la lumiére du
jour et a certaines lumiéres arti-
ficielles. «A chaque sortie, mon
sang brile sous ma peau, méme
en étant couverte. A l'intérieur,
travailler a coté d'une fenétre
ou face a un ordinateur m'est
impossible, explique Laura.
Mais comme cette maladie n'est
pas visible, on nous prend sou-
vent pour des simulateurs.»

La jeune femme n'est dia-
gnostiquée qu'al'age de 12 ans,
et il n'existe aucun traitement.
«Tout était une torture. Si bien
qu'a 24 ans, j'ai tenté de me sui-
cider. Un geste fréquent chez les
personnes atteintes de PPE»,
confie-t-elle. Peu apres, I'Hopi-
tal Triemli de Zurich propose a
Laura un traitement expéri-
mental, aujourd’hui reconnu

o e

Grace a un nouveau médicament, Nadia Coutellier peut vivre normalement, depuis six ans, malgré son intolérance a la lumiére du jour. Alain Wicht

en Europe: un implant a injecter
tous les deux mois, dans son
cas. «J'ai découvert ce que c'est
d’avoir une vie sociale normale
et de pouvoir construire une vie
professionnelle», sourit-elle.
Mais en 2016, la compagnie
australienne qui a mis au point
le produit — le Scenesse —met fin
aux tests. Sans subvention pour
larecherche, le prix du médica-
ment triple, passant de 6000 a
18 000 francs la dose. Soit le
prix d'une dialyse. «Les cotits de
développement et de production
de médicaments pour les mala-

dies rares sont tres élevés, car le
marché est réduit», éclaire An-
ne-Francoise Auberson. De
plus, le Scenesse n'étant pas
autorisé par Swissmedic, son
remboursement doit étre décidé
au cas par cas, selon Santé-
suisse, faitiere des assurances-
maladie. La majorité des caisses
refuse alors de continuer a
prendre en charge le médica-
ment. Des dizaines de patients
se retrouvent démunis.

Mais, contrairement a la plu-
part des assureurs, qui sont reve-
nus sur leur décision a la suite de

protestations, celle de Laura (In-
tras, société du groupe CSS), re-
fuse d’entrer en matiere. «Une
assurance-maladie sociale ne
peut accepter une augmentation
de cette ampleur sans qu'il y ait
la preuve d'un avantage supplé-
mentaire du médicament de la
part du fabricant», maintient la
CSS. Commence alors une
longue bataille judiciaire. En
2016, le Tribunal cantonal (TC)
tessinois donne une premiere fois
gain de cause a Laura, qui peut a
nouveau bénéficier du Scenesse,
aprés 7 mois. Mais elle a droit a

4 doses par an et une 5¢ sous re-
quéte a l'assureur, au lieu des 5 a
6 préconisées par son médecin.

Expertise «plus neutre»

Apreés plusieurs recours des deux
parties, Mon-Repos a renvoyé
l'affaire devant le TC a la mi-fé-
vrier, demandant une nouvelle
expertise «plus neutre». «Les
explications du médecin traitant
ne suffisent pas pour une évalua-
tion complete afin de vérifier le
bénéfice élevé du médicament
dans ce cas précis», avance Nina
Mayer, porte-parole de la CSS.

«Le hic, c'est que mon médecin
est la référence mondiale en ma-
tiere de PPE et c'est elle qui a
testé le Scenesse. Tous les ex-
perts internationaux renvoient
les juges a elle. C'est aberrant...»
estime Laura. En attendant une
décision du TC, son traitement
estsuspendu, alors qu'elle devait
recevoir sa prochaine injection
dans deux semaines. «J'ai invo-
qué des mesures provisionnelles
d'urgence, mais je n'ai pas en-
core de réponse. Mes nerfs ne
tiennent plus», murmure-t-elle.
Les autres assureurs ne
semblent pas avoir défini de
politique définitive au sujet du
Scenesse. Nadia Coutellier,
souffrant aussi de PPE, a aussi
dd mener un bras de fer avec
son assureur, la CPT, en 2016 et
en 2017. Avec un succes partiel.
Car si son traitement lui a été
«étonnamment rapidement as-
suré pour 2018», rien ne garan-
tit qu'il le sera a l'avenir. «Je dois
faire une demande de prise en
charge chaque année, si bien
que je ne peux jamais faire de
projets a long terme», raconte la
Lausannoise de 27 ans. «Ce qui
est frustrant, c'est qu'il existe
une solution qui permet aux
gens comme moi d'avoir un tra-
vail, des amis, une vie. On nous
met des batons dans les roues»,
soupire Nadia Coutellier.

Des litiges a arbitrer

Ce que demandent Laura, Nadia
et les autres, c'est que 1'Office
fédéral de la santé publique
(OFSP) joue son role de surveil-
lant» et arbitre ce genre de li-
tige. «Ce n'est pas a un patient
de se battre seul contre un mas-
todonte comme la CSS», clame
Laura. Selon 'OFSP, il n'est pas
exclu que le remboursement
pour des assurés qui utilisent la
méme pharmacothérapie puisse
étre évalué différemment selon
l'assureur.

«/OFSP a donc observé les
évolutions dans ce domaine en
2013 et 2014 (...), note Grégoire
Gogniat, porte-parole. L'évalua-
tion a conclu que les conditions
d'égalité de traitement pour un
acces aux thérapies efficaces se
sont améliorées depuis l'entrée
envigueur, en 2011, de la modi-
fication de l'ordonnance sur
l'assurance-maladie. Ces condi-
tions peuvent toutefois encore
étre améliorées.» »

*Prénom connu de la rédaction

«BERNE FAIT DU SURPLACE»

Les associations de patients demandent
une prise de conscience nationale et une
meilleure coopération internationale.

En Suisse, lorsqu’une personne souffre de
diabéte, une maladie reconnue et rapide-
ment diagnostiquée, elle est orientée dans un
circuit de soins bien établi, dont les presta-
tions sont remboursées par les caisses-mala-
die. C'est tout le contraire pour les patients
souffrant de maladies rares. «Nous voulons
arriver a la méme reconnaissance que celle
des diabétiques, avec un concept national.
Celui-ci devait voir le jour en 2017, mais a
pris deux ans de retard, faute de consensus»,
déplore Anne-Francoise Auberson (photo
DR), présidente de I'association ProRaris qui
représente les patients atteints de troubles
rares. La colonne vertébrale de ce concept est
la création de centres de référence, qui re-

réseaux européens de référence (ERN), misen
ceuvreen 2017, car ellen'a pas ratifié la direc-
tive de I'Union européenne (UE) relative aux
droits des patients en matieére de soins
de santé transfrontaliers. «Les poli-
tiques a Berne ne semblaient pas
réaliser l'importance des
échanges avec ce réseau de
cliniques européennes pour
les institutions suisses. Sur-
tout pour les affections ultra
rares qui ne concernent que
quelques personnes sur son
sol», alerte Christina Fasser,
vice-présidente de ProRaris.
En attendant d'éventuelles nou-
velles négociations avec I'UE, 'OFSP dit
examiner les moyens de soutenir la mise en
relation informelle des experts suisses avec
leurs homologues des pays voisins. » cW

grouperont les spécialistes et les derniéres
avancées en la matiere. Ils offriraient aussi
un soutien psychosocial aux patients, sou-
vent démunis face a leur pathologie et
aux assureurs, d'aprés Anne-
Francoise Auberson.

De son coté, I'Office fédéral
de la santé publique (OFSP)
indique qu'a été créée, l'été
passé, 'association Coordi-
nation nationale maladies
rares (Kosek), regroupant
divers acteurs, dont ProRaris.
Elle «est responsable de la dési-
gnation de ces centres. Le proces-
sus est en cours», précise Grégoire
Gogniat, porte-parole.

Autre source de mécontentement pour
ProRaris: la Suisse ne peut pas participer aux

LES MALADIES RARES EN CHIFFRES

ke

5 personnes 580000 0.3% Entre 5
sur 10000 personnes ’ et30ans
le taux de prévalence nombre de du budget pour
maximum pour personnes atteintes  des médicaments poser
qu’une maladie soit  de maladies rares en Suisse un
considérée comme en Suisse (7,2% concerne les diagnostic

rare de la population) maladies rares

7000 A 8000 MALADIES RECENSEES DANS LE MONDE

80% sont d’origine génétique

50% concernent des enfants
95% n’ont pas de traitement

LIB/VR | Source: ProRaris, OFSP
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Zug um Zug

Bitte keine
Hysterie

Meldungen iiber Giftkoder,
die Hunde verletzt oder gar
getotet haben sollen, machen
immer haufiger die Runde -
auch in Zug. Dies aber oft nur
gerlichteweise: Der Zuger
Polizei sind keine Vorfille
bekannt. Fest steht: Wer vor-
satzlich mit Gift, Rasierklingen
oder sonstigen Metallteilen
priparierte Fleischstiicke neben
Spazierwegen oder im Wald
platziert, der hat - gelinde
ausgedriickt - nicht mehr alle
Tassen im Schrank. Eine solch
unsinnige Tat ist an Bosartigkeit
und Dreistigkeit kaum zu
tberbieten.

Angesichts der zahlreichen
Medienberichte und der
Warnungen im Internet ist es
verstindlich, dass viele Hunde-
halter verunsichert sind. Seinen
Vierbeiner zu schiitzen ist
namlich schwierig: Wer will
schon seinen Hund rund um die
Uhr pausenlos beobachten und
ihm einen Maulkorb anlegen?

Allerdings stellen sich Ver-
dachte auf Giftkoderattacken
zum Teil als falsch heraus.
Jiingst ist im Kanton Aargau eine
Hiindin auf einem Spaziergang
verstorben. Die Information, sie
sei wegen eines Koders ver-
endet, verbreitete sich wie ein
Lauffeuer. Ein paar Tage spiter
stand die Todesursache fest:

Es war kein Koder, sondern ein
Stiick Kése, das dem Tier offen-
bar im Rachen stecken blieb. Es
musste also nicht wegen eines
Tierqualers sterben.

Dass die Zahl von mutwillig
platzierten Giftkddern zuge-
nommen hat, bezweifeln Exper-
ten. Vielmehr werde auf den
sozialen Medien vermehrt
darauf aufmerksam gemacht.
Onlinewarnungen und Beob-
achtungen von Hundehaltern,
die diese auf Facebook teilen,
kénnen wertvoll sein. Macht
allerdings eine Falschmeldung
die Runde, schiirt dies unnotige
Angst. Angst, die sichin den
Kommentarspalten und geteil-
ten Beitrdgen potenziert.

Es gilt, den gesunden Men-
schenverstand walten zu
lassen. Vorsicht ist wichtig,
allerdings muss man nicht jeder
unbestitigten Meldung Glau-
ben schenken. Und falls tatsdch-
lich etwas passiert, miissen
Betroffene den Fall unbedingt
der Polizei melden. Nur so
konnen die Téter zur Rechen-
schaft gezogen werden.

Rahel Hug
rahel.hug@zugerzeitung.ch

Wie eine Kamera ohne Blitzlicht

Hiinenberg Wenn an einer Krankheit nur eine von 2000 Personen leidet, gilt diese als selten. Reto Hotz hat eine
solche. Er leidet unter dem Gendefekt «Retinitis pigmentosa». Manchmal sieht er viel, manchmal fast nichts.

Christopher Gilb
christopher.gilb@zugerzeitung.ch

Um das Dilemma einer Person
mit seltener Krankheit bildlich
darzustellen, erzihlt Reto Hotz
eine Anekdote. «Wenn ich {iber
den Bahnhofsperron laufe, trage
ich eine Sonnenbrille und be-
nutze den Blindenstock. Dannim
Zug aber lege ich beides zur Seite
und beginne ein Buch zu lesen,
das hat dann schon 6fters zu irri-
tierten Blicken gefiihrt.»

Seit seiner Geburt leidet der
40-jahrige Familienvater aus
Hiinenberg See an einer Form
von Retinitis pigmentosa, ein
Uberbegriff fiir aus Vererbung
oder spontaner Mutation entste-
hende Netzhautdegenerationen.
Rund 1000 Personen in der
Schweiz haben diese Krankheit,
damit handelt es sich um eine
seltene Krankheit. Als solche gilt
eine Krankheit, wenn von 2000
Personen eine darunter leidet.
Man schitzt, dass in der Schweiz
580000 DPersonen eine der
6000 bis 8000 bekannten selte-
nen Krankheiten haben. Gestern
fand in Bern der jahrliche Tag
dieser Krankheiten statt.

Sein Hirn
tiberlistetihn
Reto Hotz, der Mitglied der
Arbeitsgruppe Menschen mit
Behinderung Zug (AMBZug) ist,
vergleicht seine Sehfahigkeit mit
einer Fotokamera ohne Blitzlicht.
«Dort, wo es den Blitz brauchte,
weil fast kein Licht da ist, sehe ich
alles noch dunkler.» Doch auch
sonnenempfindlich ist er. Und
dann ist noch sein Blickfeld.
«Dieses ist von allen Seiten
eingeschrinkt, deshalb kann ich
zwar noch lesen und meiner Ar-
beit als Informatiker nachgehen,
beim Ballspielen mit meinem sie-
benjdhrigen Sohn habe ich aber

Je nach Lichtsituation sieht Reto Hotz relativ gut oder fast gar nichts.

Schwierigkeiten.» Denn sein
Hirn wiirde ihn tiberlisten. «Mir
kommt es dann nicht so vor, als
wiirde ich weniger sehen, ich
sehe einfach falsche Sachen,
denn das Hirn erginzt das Blick-
feld aus der Erinnerung.» Und
sein Sichtfeld wird langsam klei-
ner. Doch eine Behandlung gibt
es wie bei vielen seltenen Krank-
heiten noch nicht (siehe Nachge-
fragt). «Ich bin bei der Selbsthil-
feorganisation Retina Suisse . Da-
durch habe ich die Moglichkeit,
mehrmals im Jahr Menschen mit
der gleichen Krankheit zu treffen.

An Kongressen haben Wissen-
schafter schon gesagt, dass es
bald eine Behandlung gebe, doch
bisher ist das noch nicht so.»
Unter welcher Krankheit er
genau leidet, weiss Hotz erst seit
einigen Jahren. «Dass etwas nicht
stimmt, haben meine Eltern frith
gemerkt. Ich war ein aufgeweck-
tes Kind, wenn es aber dunkel
wurde, wollte ich immer an die
Hand meiner Mutter.» Sie seien
dann zu einem Augenarzt gegan-
gen, der eine Augenerkrankung
diagnostiziert habe. «Um in mei-
nem Fall die genaue Ursache zu

kennen, muss man aber einen
teuren Gentest machen, und
diesen wollte die Krankenkasse
nicht bezahlen.» Er machte ihn
auf eigene Rechnung. «Fiir mich
war es wichtig, schwarz auf weiss
stehen zu haben, was ich habe.»
Bei seinem Sohn wurde noch
kein Gentest gemacht. «Solange
er keine Symptome hat, darf man
das auch vor seinem 18. Lebens-
jahr nicht. Er hat das Recht auf
Unwissen», so Hotz. Aber da sei-
ne Frau gesund sei und sein Sohn
keine Symptome aufweise, wiir-
den sie davon ausgehen, dass der

Bild: Stefan Kaiser (Hlinenberg, 28. Februar 2018)

Defekt nicht vererbt worden sei.
Davon sei er aber schon vor der
Geburt ausgegangen. «Es gibt
eine Regel, wie der Defekt
weitervererbt werden kann; und
da niemand von meiner Familie,
denich kenne, die Krankheit hat,
kann es sich bei meiner eben
nicht um die dominante Form
handeln.» Er gehe also nicht da-
von aus, dass er die Krankheit so
weitervererben konne, dass sie
ausbreche. Ausserdem zeige er
selbstja auch, dass man auch mit
dieser Krankheit durchaus ein
normales Leben fithren kénne.

Nachgefragt

«Eine diagnostische Odyssee»

Jacqueline de Sa ist Geschafts-
fithrerin von Pro Raris - Allianz
Seltener Krankheiten Schweiz.
Der Dachverband vertritt und
wahrt die Interessen von Perso-
nen mit seltenen Krankheiten
und der einzelnen Organisatio-
nen, die sich fiir diese einsetzen.
Im Interview erklért sie, weshalb
es solche Patienten besonders
schwer haben, und sagt, was ver-
bessert werden miisste.

Jacqueline de S4, was macht
den Umgang mit seltenen
Krankheiten fiir Betroffene so
anspruchsvoll?

Sie durchlaufen sehr oft eine so-
genannte diagnostische Odyssee.
Meist dauert es Jahre, bis eine

richtige Diagnose gestellt werden
kann. Das liegt daran, dass auch
die Spezialisten fiir die Diagnose
und Behandlung von seltenen
Krankheiten rar sind. Da es keine
oder nur sehr wenige andere Be-
troffene mit der gleichen Krank-
heit gibt, fehlen auch Informatio-
nen. Es gilt, solide Informationen
zentral verfligbar zu machen,
damit sie diese nicht ausschliess-
lich auf eigene Faust beispiels-
weise im Internet beschaffen
miissen. Es zirkulieren auch viele
Falschinformationen.

Auch die Vergiitung ist ein
Problem?

Diese ist oft zu aufwendig und
kompliziert. Wenn die Medika-

mente nicht fiir die Krankheit zu-
gelassen sind, und das ist mehr-
heitlich der Fall, lehnen die Kran-
kenkassen die Ubernahme der
Kosten hiufig ab. Oder es werden
zeitintensive Dokumentationen
vom Arzt benétigt, um die Kassen
zu {iberzeugen. Die Vergiitung
von Medikamenten und Thera-
pien muss immer wieder aufs
Neue beantragt werden, das ist
mit grosser Unsicherheit verbun-
den. Bei nicht zugelassenen Me-
dikamenten und Therapien fiir
seltene Krankheiten, und das ist
der hiufigste Fall, miissen des-
halb Massnahmen gefunden wer-
den, um eine Gleichbehandlung
bei der Kostengutsprache sicher-
zustellen.

Wieso sind nur wenige
Medikamente zugelassen?

Im Bereich seltene Krankheiten
kénnen nicht dieselben Bedin-
gungen beziiglich Anzahl Stu-
dienteilnehmer wie bei haufige-
ren Krankheiten erfiillt werden.
Denkbar wire, dass eine Zulas-

Jacqueline de Sa, Geschéaftsfiih-
rerin Pro Raris Schweiz.  Bild: PD

sung mit weniger Daten erteilt
werden kénnte und in Abstin-
den, wenn mehr Daten verfiigbar
sind, neu beurteilt wird. Es
braucht dringend Massnahmen,
um die Zulassung und die Preis-
setzung dieser Medikamente zu
vereinfachen und zu beschleuni-
gen. Fiir die Versorgung der Pa-
tienten ist auch eine Vernetzung
zwingend notwendig. In der EU
gibt es sogenannte European Re-
ference Networks, in denen sich
Spezialisten aus verschiedenen
Landern betitigen. Als Nicht-EU-
Land kann die Schweiz heute je-
doch nicht daran teilnehmen. (cg)

Hinweis
www.proraris.ch
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Rehmann

«Warum ausgerechnet ich?» — Leben mit
einer seltenen Krankheit

lliana lebt mit Takayasu-Arteriitis. Was klingt, wie ein japanisches
Gericht, ist in Wirklichkeit eine sehr seltene Autoimmunerkrankung. Sie
befdllt vor allem die grossen Arterien und fhrt zur Verengung der
Blutgefdsse. Unbehandelt kann sie zu Schlaganfallen und Herzinfarkt
fahren.

Susan Reznik / Robin Rehmann
Heute, 08:50 Uhr
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Asylsuchende und Sozialhilfeempfinger finden oft
nur schibige Unterkiinfte zu horrenden Mieten seimes2 33

Jtene Jiivdher Jeitung
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Das Kinderspital will zur eigenen Entlastung
beim Flughafen eine Aussenstelle erdffnen seiress

Frau Jenzer schwinden die Kriafte

Die Forschung zu seltenen Krankheiten gestaltet sich in der Schweiz schwierig

Nicole Jenzer leidet an einer
unheilbaren Muskelkrankheit.
Doch es sind nicht nur die
gesundheitlichen Beschwerden
durch die seltene Krankheit,
mit denen sie zu kimpfen hat.

JAN HUDEC
Nicole Jenzer will keinen Partner mehr
haben, «das Thema ist fiir mich abge-
schlossen», sagt sie. Die Opfikerin ist 45
Jahre alt, und sie leidet an einer unheil-
baren, todlichen Krankheit. «Fiir einen
Mann wiire es schwierig mit mir, weil er
auf vieles verzichten miisste. Und gleich-
zeitig wiirde ich mich ihm zuliebe iiber-
fordern.» Es ist ihr keine Bitterkeit an-
zumerken, sie scheint im Reinen zu sein
mit sich. Selbst wenn sie Sitze sagt wie
diese: «Ich bin heute froh, dass ich keine
Kinder bekommen habe. Ich hitte nicht
die Kraft gehabt, ein behindertes Kind
zu erziehen.» Nicole Jenzer leidet an
Myotoner Dystrophie des Typs 1, einer
schweren Muskelkrankheit (siche Kas-
ten). Die Wahrscheinlichkeit, dass sie
den seltenen Gendefekt an ein Kind wei-
tergegeben hiitte, liegt bei 50 Prozent.
Und die Krankheit wire noch ausge-
prigter gewesen als bei ihr, der Muskel-
schwund noch schneller fortgeschritten.
Schon als Kind war Jenzer aufgefallen,
dass sie anders war. Sie brauchte immer
viel Schlaf, war schlecht im Turnen,
hinkte in allem ihrer ilteren Schwester
hinterher. Thr Vater sagte einmal, sie sei
halt eine Bequeme, eine, die immer den
Weg des geringsten Widerstands nehme.
Es sind Sitze, die sich einbrannten in die
kindliche Seele. «Ich fiihlte mich unver-
standen, ich strengte mich doch an.» Es
sollte noch Jahrzehnte dauern, bis sie
eine Erkldrung fiir ihre Situation hatte.

Ein Aha-Erlebnis

Seltene Krankheiten haben es an sich,
dass sie oft lange unerkannt bleiben.
Zwar sind in der Schweiz rund 7 Prozent
der Bevolkerung von einer seltenen
Krankheit betroffen, wie Jacqueline de
S4, Geschiftsfithrerin des Vereins Pro
Raris, sagt. «Wenn es fiir eine bestimmte
Krankheit in der Schweiz aber vielleicht
nur zehn Patienten gibt, dann kann un-
moglich jeder Hausarzt mit den Sympto-
men vertraut sein.» Viele Betroffene
miissten jahrelang warten, bis sie den

«Fiir die Pharma-
industrie sind wir
nicht interessant,
es gibt zu wenig
Betroffene.»

Nicole Jenzer

richtigen Befund erhielten. Der Verein
setzt sich deshalb dafiir ein, die Situation
fiir die Erkrankten zu verbessern. So sol-
len spezialisierte Anlaufstellen in der
ganzen Schweiz geschaffen werden. Im
Kanton Ziirich etwa verfiigt das Kinder-
spital iiber eine Helpline, an die sich
nicht nur Kinder wenden konnen.

Ein Problem habe die Schweiz zudem
im Bereich der Forschung, sagt de S4.
«Als Nicht-EU-Mitglied sind wir heute
nicht an die europdischen Netzwerke an-
geschlossen.» Das bedeute, dass Schwei-
zer Patienten, falls iberhaupt, nur unter
erschwerten Bedingungen an europai-
schen Studien teilnehmen konnten.
Wegen der geringen Fallzahlen konne
die Schweiz zudem kaum eigene Studien

Dank regelmiissigem Training hat sich der Muskelschwund verlangsamt: Nicole Jenzer

mit ihrer Physiotherapeutin Karin Funk.

durchfiihren. «Ein Zugang zu den euro-
paischen Netzwerken wire deshalb drin-
gend notig.»

Nicole Jenzer steht auf einem Bein, ru-
dert mit den Armen, ihr Oberkorper ge-
rit immer mehr ins Trudeln, bis ihr
Physiotherapeutin Karin Funk Halt gibt.
Einmal in der Woche féhrt Jenzer zum
Training nach Glattbrugg. Damit ist es ihr
gelungen, den Muskelschwund zu ver-
langsamen. Trotzdem ist sie im Alltag
stark eingeschrinkt. Schwere Hausarbeit
kann sie nicht mehr leisten, genauso we-
nig, wie sie rennen oder auf einem unebe-
nen Untergrund laufen kann. Ihr fehlten
die stabilisierenden Muskeln, erklért
Funk. Der allmihliche Abbau der Mus-
keln ist aber nur eines der Symptome
ihrer Krankheit, hinzu kommen Verdau-
ungsbeschwerden, Antriebsschwiche und
chronische Miidigkeit. Ohne einen Mit-
tagsschlaf kann sie den Alltag kaum meis-
tern. Und wegen ihrer krummen Korper-
haltung hat sie schwere Verspannungen
und Kopfschmerzen.

Schmerzen waren es auch gewesen,
die sie vor zehn Jahren zu einer Physio-

GORAN BASIC / NZZ

therapeutin getrieben hatten. An eine
ernsthafte Erkrankung hatte sie damals
nicht gedacht. Doch als die Therapeutin
sah, dass sie auf dem Riicken liegend
ihren Kopf nicht ohne Zuhilfenahme
der Hinde heben konnte, wurde sie an
einen Spezialisten {iberwiesen. Sie hatte
Gliick, wenigsten insofern, als sie die
richtige Diagnose fast umgehend er-
hielt. Sie beschreibt den Moment nicht
als Schock: «Es war eher ein Aha-Erleb-
nis.» Plotzlich wusste sie, warum sie
immer so miide war, verstand, warum
sie trotz allem Sport nie an Muskeln zu-
legen konnte.

Andere Konsequenzen waren damals
fiir sie noch nicht wirklich real, wie die
Tatsache, dass sie einmal als Pflegefall
enden wiirde. Ebenso wenig war ihr be-
wusst, dass sie einige Jahre spiter nicht
mehr wiirde arbeiten konnen. Im Juni
2015 musste sie ihren Job im Pflegeheim
aufgeben. Eine IV-Rente zu erhalten,
war trotz ihrer Krankheit extrem schwie-
rig. «Dass man an chronischer Miidigkeit
und Erschopfung leidet, ist kaum zu be-
weisen», sagt sie. «Ohne einen Anwalt

Ein genetischer Defekt

jhu. - Die Myotone Dystrophie des
Typs 1ist eine Erbkrankheit, bei der die
Kinder der Betroffenen ein 50-prozen-
tiges Risiko haben, ebenfalls zu erkran-
ken. Die Schwere der Symptome nimmt
in der Regel von Generation zu Gene-
ration zu, auch treten die Symptome
jeweils friither auf.

Die Krankheit ist selten, weniger als
5 von 100 000 Personen sind betroffen.
Ihre Ursache, ein genetischer Defekt auf
dem Chromosom 19, ist nicht behandel-

bar. Die Symptome und Verldufe unter-
scheiden sich von Patient zu Patient er-
heblich. Typisch sind jedoch Muskel-
schwiiche, eine krankhaft verlingerte
Muskelanspannung und friih auftreten-
der grauer Star. Andere Symptome sind
starke Miidigkeit, Depression, Verdau-
ungsbeschwerden, hiufige Lungenent-
ziindungen oder Diabetes. Weitere Infor-
mationen sowie Kontakte zu Selbsthilfe-
gruppen sind im Internet unter: www.
muskelgesellschaft.ch zu finden.

und die Hilfe von einem Neurologen,
einem Psychiater und einem Pneumolo-
gen aus dem Schlaflabor wire es unmaog-
lich gewesen, eine Rente zu bekommen.»

Krankenkassen stellen sich quer

Gerade in finanziellen Fragen stossen
Menschen mit seltenen Erkrankungen
immer wieder an Grenzen. Jeder ein-
zelne Fall miisse mit Krankenkassen aus-
gehandelt werden, sagt de S4. Es fehle an
Spezialisten, welche die Fille beurteilen
konnten.

Die Frage der Kosteniibernahme stellt
sich allerdings nicht erst bei der Therapie,
sondern bereits bei der Diagnose. Die
Stiftung fiir Menschen mit seltenen
Krankheiten betreibt in Schlieren ein
cigenes Genetikzentrum. Dort werden
pro Jahr zwischen 150 und 200 Fille unter
die Lupe genommen. «Es ist die sprich-
wortliche Suche nach der Nadel im Heu-
haufen», sagt Caroline Henggeler, stell-
vertretende Geschiftsleiterin. Jeder
Mensch hat in seiner DNA rund 3 Millio-
nen Abweichungen. Die Aufgabe der
Genetiker besteht nun darin, jene Gene
zu finden, welche die Krankheit verursa-
chen. Die Abkldrungen konnen Monate
oder gar Jahre in Anspruch nehmen.
Weil die Kassen den Aufwand nicht voll-
stindig decken, muss sich die Stiftung
auch aus Spenden finanzieren. Einzelne
Kassen weigerten sich gar, Pflichtleistun-
gen zu bezahlen, berichtet Henggeler.
«Gegen eine Krankenkasse mussten wir
bereits zweimal vor Gericht ziehen.» Ob-
wohl die Richter im Sinne der Stiftung
urteilten, stelle sich die Versicherung
nach wie vor quer. «Nun miissen wir
nochmals mit dem Anwalt dahinter.» Es
sind Querelen, die Zeit kosten und die
Spezialisten von ihrer -eigentlichen
Arbeit abhalten.

Diese Probleme haben Nicole Jenzer
auch dazu bewogen, an die Offentlich-
keit zu gehen. «Mir selbst geht es eigent-
lich noch ganz gut, und wenn ich einmal

«Gegen eine
Krankenkasse mussten
wir bereits zweimal
vor Gericht ziehen.»

Caroline Henggeler
Stiftung fir Menschen
mit seltenen Krankheiten

zum Pflegefall werde, dann bin ich in der
Schweiz sicher gut versorgt.» Auch hit-
ten sie ihre Eltern und ihre Schwester
stets unterstiitzt. Sie stort aber, dass sel-
tene Erkrankungen in der Forschung nur
wenig Gewicht haben. «Fiir die Pharma-
industrie sind wir nicht interessant, es
gibt schlicht zu wenig Betroffene, um an
uns Geld verdienen zu konnen.» Des-
halb wiinscht sie sich eine Stirkung der
offentlichen Forschung. «Natiirlich hoffe
ich auch, dass man einmal eine Therapie
gegen meine Krankheit findet, aber ich
glaube nicht daran, dass ich das noch er-
leben werde.»

Thre Muskelkraft wird weiter schwin-
den und irgendwann ganz weg sein. Die
meisten Menschen mit Myotoner Dys-
trophie sterben an Herzproblemen. So-
lange ihre Kraft noch ausreicht, nutzt
Nicole Jenzer ihre Zeit auch dafiir, ande-
ren Menschen zu helfen. Sie leitet eine
Selbsthilfegruppe und betreut alle zwei
‘Wochen Schwerstkranke fiir drei Stun-
den, damit deren Angehdrige eine Pause
einlegen konnen. Zuletzt kiimmerte sie
sich um eine 102-jihrige Frau. «Ich kann
gut mit kranken Menschen umgehen.
Meine eigene Erfahrung hilft mir dabei
sicher», sagt sie.

Bundesgericht
stiitzt Tempo 30
in Ziirich

Der Ziircher Stadtrat will
Bewohner vor Larm schiitzen.
Dabei setzt er das Mittel

der Temporeduktionen ein.

Das hochste Gericht des Landes
stellt sich nun hinter diese Praxis.

DANIEL FRITZSCHE

Die Lage ist uniibersichtlich. Gegen di-
verse Tempo-30-Strecken in der Stadt
Ziirich haben die Autoverbinde ACS
und TCS in den letzten Jahren Rekurse
eingereicht. Noch sind diverse Verfahren
bei unterschiedlichen Instanzen hingig.
Das Urteil, welches das Bundesgericht
vor kurzem gefillt hat, sticht dennoch
hervor. Das hochste Gericht der Schweiz
halt fest, dass angefochtene Tempo-
reduktionen auf rund 40 Strassen-
abschnitten in der ganzen Stadt gerecht-
fertigt seien, um Anwohner vor Lirm zu
schiitzen. 2013 hat der damalige Sicher-
heitsvorsteher diese Verkehrsvorschrif-
ten verfiigt — sehr zum Arger der Auto-
verbinde. Deren Argumente hat das
Bundesgericht nun zerpfliickt. Die ge-
planten Tempo-30-Abschnitte fiihrten
weder zu unerwiinschtem Ausweichver-
kehr, noch werde die Leistungsfahigkeit
verkehrsorientierter Strassen einge-
schrinkt. Der Vorwurf, der Stadtrat
stiitze sich auf ungeniigende Gutachten,
betrachtet das Bundesgericht als nicht
stichhaltig. Auch dass die Stadt sich auf
Lirmberechnungen statt auf Messungen
berufe, gehe in Ordnung. Die Rekurse
von ACS und TCS weist das Gericht voll-
umfinglich ab.

Der Entscheid kommt nicht ganz
iiberraschend. Vor zwei Wochen hat das
Bundesgericht ein Urteil zu einem dhn-
lich gelagerten Fall in Basel publiziert,
das als wegweisend betrachtet wurde.
Lorenz Knecht, Direktor der Ziircher
ACS-Sektion, zeigt sich dennoch ent-
tduscht. «Wir hitten uns sicher ein ande-
res Urteil gewiinscht», sagt er auf An-
frage. Er befiirchtet, dass die Stadtregie-
rung den Richterspruch nun als Freipass
missverstehen koénnte, um auf dem gan-
zen Stadtgebiet Tempo 30 einzufithren —
auch vermehrt auf Hauptverkehrsach-
sen. Die Strassenhierarchie gelte es zu
erhalten, findet Knecht. Sonst weiche der
Autoverkehr zunehmend in die Quar-
tiere aus. Ob ACS und TCS die noch hin-
gigen Verfahren nach den klaren Worten
des Bundesgerichts aufrechterhalten
werden, sei noch nicht entschieden, sagt
Knecht. «Wir werden das Urteil ein-
gehend analysieren und dann in den
nichsten Tagen entscheiden.»

Mit Befriedigung nimmt der zustin-
dige Stadtrat, Sicherheitsvorsteher
Richard Wolff (al.), den Entscheid zur
Kenntnis. Er geht davon aus, dass die
noch pendenten Verfahren nun gleich
entschieden werden. Als Freipass fiir zu-
sitzliche Tempo-30-Strecken versteht er
das Urteil aber nicht, wie er auf Anfrage
der NZZ sagt. <Tempo 30 fliachen-
deckend war noch nie unser Ziel und ist
es auch jetzt nicht.» Der Druck auf den
Stadtrat von links wird jetzt aber steigen.
Griinen-Politiker Markus Knauss
schreibt etwa auf Twitter: «Unverstand-
lich bleibt, warum die Stadt Ziirich
Tempo 30 so zdgerlich einsetzt. Viel
mehr wire moglich und nétig.» Der von
Knauss geleitete VCS hat kiirzlich einen
Rekurs fiir eine Larmsanierung durch
eine Temporeduktion an der Hagenholz-
strasse in Ziirich-Leutschenbach ge-
macht. Wiirde dieser vor den Gerichten
bestehen, konnte dies gemiss Wolff als
Aufforderung gesehen werden, generell
vermehrt auf tiefere Tempi zur Larm-
sanierung zu setzen. «So weit ist es aber
noch nicht», sagt Wolff. Laut Larmschutz-
verordnung leben heute in der Stadt
Ziirich 130000 Personen iiber den
Immissionsgrenzwerten, 10 000 davon
iiber den Alarmwerten.



